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Abstract

Kromozom 9'da gorillen heterokromatik bolge perigk
inversiyonu, inv (9) (p119g13), toplumda %1-3 sikdikgorilen bir
kromozomal polimorfizmdir. Sgikli bireylerde goérulen inversiyonl
anomalili gamet olgturma riskini artirabilirler. Krompom ¢
inversiyonlari habituel abortus yaningdeofreni, bipolar bozuklukla
mental retardasyon, hermafroditizm, obstetrik itiliee, inmemi
testis gibi bgka hastaliklarla da gkilendirilmistir.

22 yasindaki kadin olgu, habitual abortus tanisi ile 2@@Bds
laboratuvarimiza refere edilgiir. Probandin karyotipi, periferik ki
kultiriinden elde edilen ve konvansiyonel sitogenetik tgerle
yapilan inceleme sonucunda 46, XX, inv (9) (pllgk2)olaral
safgandi. Sentromer ve heterokromatin bélgelerin sfxeBbyanmas
icin C-bant yapildi. Anne ve babadan yapilan inceleme corake
annenin 46, Xx inv (9) (p11g13), babanin da 46,ixx(9) (p11q13
karyotipine sahip oldgu belirlendi.

Bu olgu kapsaminda perisentrik inversiyonun homdtogmo-
zom ciftinin her ikisinin tayicihgiyla, tekrarlayan gebelik kayiplari-
nin iliskisi tartisiimaktadir.

Anahtar Kelimeler: inversiyon, kromozom;
habitual abortlas®mozon kusurlari
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Pericentric inversion in heterochromatic regioncbfomosom
9 [inv(9)] is a common (1-3%) heteromorphism in temeral popula-
tion. Carrieres of imersion in chromosome 9 and other chromost¢
are at risk of having unbalanced offsprityv (9) has been associa
with habitual abortus, schizophrenia, bipolar digor mental retarda-
tion, hermaphroditism, obstetric infertility anddescendent testis.

A 22-year-old woman with habitual abortus presentedur la-
boratwary in 2005. Cytogenetic analysis of peripheralodiculture
showed 46,XX inv (9) (p11,q13) x2. We used@nd technique fi
detecting inversion and staining heterochromatid @entraneric
region. The results of parental cytogenetic analysi periphere
blood cells were 46,XX;inv (9) (pl11gl3) and 46,X¥hv (9)
(p11q13).

As shown in this case, there may be an associagbmeen ha-
bitual abortus and inv9 (p11g13) of both homolbgmosomes.

Key Words: Inversion, chromosome; abortion, habitual;
chromosome aberrations

® nsanlarda, perisentrik inversiyonlar 20 numa-

Irall kromozom hari¢ bitin kromozomlarda
gorilmektedir-® Bircok olguda 1gh, 9qgh,

16gh gibi heterokromatin alanlardaki inversiyonlar
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sonucu fenotipte herhangi bir anomali gortlme-
mekte ve bu durum polimorfizm olarakgdelendi-
rimektedir® Kicik perisentrik inversiyonlar ge-
nellikle zararsiz olarak kabul edilmekle birlikte
daha biyuk kromozom kisimlarini iceren
inversiyonlar anomalili gamet ajturma riskini
artirabilirler. Bunun nedeni, inversiyonlu boélge
icerisinde meydana gelecek olan capraz dengesiz
gametler olgturabilme olasifgidir® Perisentrik
inversiyonlar arasinda en sik gorileni %1.98'lik
insidansi ile  kromozom 9 inversiyonudur.
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Perisentrik inversiyonlar silgina gore %3.57 ora-
ninda Afrika ve Amerika populasyonunda, %2.42
Latin Amerikahlarda, %0.73 beyazlarda ve %0.26
oraninda da Asyalilarda gériilmektetiKromo-
zom 9'da meydana gelen inversiyonun Klinik yan-
simasi gorilmensiir.>® Ayrica bu olgularda gérii-
len genotipin ¢gunlukla ailesel oldgu da bilin-
mektedir’

Olgu Sunumu

22 yaindaki kadin olgu, habitual abortus tani-
s ile 2005 yilinda sitogenetik laboratuvarimiza
refere edilmgtir. Standart periferik kan kulturt ve
tripsin giemsa bantlama (GTG) metoduyla gl
di. Inversiyonun Kkesinginin saptanmasi icin
BaOH ile C bant (sentromer bantlama) yapildi.
Kromozom kurulgunun spontan yada ailesel olup
olmadgini incelemek amaciyla ailggaci Sekil 1)
¢ikarildi ve olgumuzun ebeveynlerinden kan alina-
rak kromozom analizi yapildiikiser ayhk dort
abortusu olan olgunun karyotipi 46,XX, inv (9)
(pter—p11::q13-pll::gl3—qter)x2 olarak tespit
edildi (Sekil 2). Toplam 20 metafaz @aanaliz
edildi. C bant metoduyla inversiyon bolgeleri 6z-
gl boyanma gostererek her iki kromozomda da
inversiyonun varfii saptandi. 46,XX, inv (9)
(p11g13)x2'u gosteren metafaz @laSekil 3'de
gOsterilmitir. Normal ve inversiyonlu kromozom
9 gorinimuaSekil 4'te gorilmektedir. Anne ve

babadan vyapilan inceleme sonucunda annenlr}nemls

46,XX, inv (9) (p119gl3), babanin da 46,XX, inv
(9) (p119g13) karyotipine sahip olgu belirlendi.

Hastanin @ normal karyotipe sahipti. Olguya
ait aile @aci Sekil 1’de gorulmektedir. Aile 6yki-
stinde olgunun bir kiz kargiain (Il. Kusak 12.
birey) 10 yildir, dger kiz kardginin (Il. Kusak 14.
birey) 7 yildir cocuk sahibi olamafitespit edil-
mis fakat bu bireylere ulglamadgi icin kromo-
zom analizi yapilamargtir.

Tarti sma
Yapilan cakmalarda inv 9 ggtli hastaliklarla

HOMOLOG KROMOZOM IETININ HER IKISINDE INV (9) (p11g13) KROMOZOM YAPISI GORULEN...
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Sekil 2. Olgumuzun karyotipi.

lar** gibi bircok psikiyatrik hastalikla, ayrica in-
testis, hermafroditizm gibi konjenital
genital anomalilerle de gkili bulunmustur.” Do-
kuzuncu kromozomun perisentrik inversiyonlarinin
genel olarak d{ilk riski meydana getirmegli be-
lirtilmesine'® ragmen, 2 ve daha fazla gligi olan
kisilerde 9. kromozom inversiyonlarinin agini
bildiren yayinlar da bulunmaktadt.Down send-
romlularda da inv 9 prevalansi yiuksek bulugmu
ur’® inversiyon 9un dgisik kirik noktalariyla
olusmasinin inv (9) (p13g21) soliter dural
ekstramedullar plazmastoma’ya neden gidibil-
dirilmistir.'” Son zamanlarda yapilan gahalarla,
perisentrik inversiyon 9'un normal bir varyant mi

ili skilendirilmistir. iki ve daha fazla spontan abor- YOksa anormal b|r karyotip mi olgu heniz agik-

tusu olan (;lftlerde inversiyon 9 orani %3 olarak
bulunmuytur.’ inv 9, sizofreni®** bipolar bozuk-
luklar,** mental retardasyohve kiilik bozukluk-
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lik kazanmanstir.*®

Calsmamizda, bu olgu kapsaminda perisentrik
inversiyonun homolog kromozom ciftinin her iki-
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HOMOLOG KROMOZOM QFTININ HER IKISINDE INV (9) (p11g13) KROMOZOM YAPISI GORULEN...

Sekil 3. Olgumuzun C bant géruntisu.
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Sekil 4. Normal idiogram ve inv(9) gériinim.

lllm m

sinin tastyiciliginin habituel abortusa neden olabi-
lecesi dustnilmektedir.
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